Myopathies mitochondriales 
et metaboliques 


Les myopathies mitochondriales 
et metaboliques designent 
un ensemble d’affections 
caracterisees par des anomalies 
du metabolisme energetique 
musculaire. 

La plupart d’entre elles 
sont de nature genetique. 

Les progres recents 
dans ce domaine ont permis 
une avancee spectaculaire 
dans leur classification 
et dans la comprehension 
des mecanismes en cause, 
particulierement dans les 
myopathies mitochondriales. 
Leur diagnostic peut etre fait 
a tous les ages et revetir 
des formes deroutantes 
pour le clinicien. 

Les myopathies lipidiques 
et les glycogenoses 
se presentent volontiers 
sous la forme d’un syndrome 
myopathique associe 
a des crampes, des contractures, 
des myalgies avec intolerance 
a I’effort. Des accidents aigus 
de rhabdomyolyse a I’effort 
peuvent survenir avec risque 
d’insuffisance renale. 

Les myopathies mitochondriales 
ont un aspect clinique multivisceral 
et I’atteinte musculaire n’est 
pas toujours au premier plan. 

Si revocation diagnostique repose 
sur un faisceau d’arguments 
cliniques, la confirmation doit 
etre faite par des equipes 
et des laboratoires specialises 
dans les maladies musculaires. 
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L es myopathies metaboliques et 
mitochondriales se subdivisent 
en glycogenoses musculaires, myopathies 
lipidiques et myopathies mitochon- 
driales. 

Glycogenoses musculaires 

Les glycogenoses musculaires consti- 
tuent un groupe de maladies atteignant 
soit le muscle, soit plusieurs organes. 1-4 
Les deficits enzymatiques touchent 
10 enzymes differentes (tableau I) et il 
est classique de les numeroter de I a 
XII, la derniere en date etant de deficit 
en aldolase A (glycogenose type XII). 

Les glycogenoses musculaires se tradui- 
sent classiquement par un syndrome 
myopathique avec faiblesse musculaire 
plus ou moins intense, des crampes, des 
contractures et des myalgies, soit sponta- 
nees soit a l’effort, associees a des episodes 
de rhabdomyolyse et myogloblinurie. 

Glycogenose type I 

II s’agit d’un deficit en gluco-6-phos- 
phatase. De transmission autosomale 
recessive, cette affection est responsable 
d’un stockage excessif de glycogene dans 
le muscle avec hypotonie profonde 
affectant les enfants. L’ evolution peut 
etre severe avec hypoglycemies, acidose 
lactique a repetition entrainant une 
osteoporose et interferant avec F excretion 
renale d’acide urique (goutte secondaire). 


Glycogenose type II 

II s’agit d’un deficit en maltase acide. 
La forme infantile, fatale en general 
avant 2 ans, a ete decrite initialement 
par Pompe. La forme juvenile se traduit 
par une atteinte myopathique progres- 
sive avec deces avant 20 ans dans un 
tableau de paralysie musculaire exten- 
sive et troubles de la deglutition. Les 
formes de l’adulte se revelant apres 
20 ans prennent Faspect d’une pseudo- 
polymyosite. Le diagnostic repose sur 
le dosage des creatine-kinases qui sont 
elevees, l’electromyogramme qui 
montre des anomalies myogenes 
diffuses avec decharge myotonique et 
le test de Mac Ardle qui est normal. La 
biopsie musculaire revele une myopa- 
thie a vacuole de glycogene et le 
diagnostic est affirme par analyse de 
l’activite alpha-glucosidase (muscu- 
laire ou leucocytaire). 

Glycogenose type III 

II s’agit d’un deficit en enzymes 
debranchantes. Cette glycogenose se 
presente sous 2 formes cliniques, la 
plus classique est le deficit en enzymes 
hepatiques avec hepatomegalie, retard 
de croissance, hypoglycemies presentes 
des l’enfance. La forme musculaire 
predominante peut debuter dans l’enfance 
mais plus souvent a Page adulte avec 
une atteinte proximale puis distale, 
une hepatomegalie, une hypertrophie 
biventriculaire. Le taux de creatine- 
kinase est eleve et l’electromyogramme 
retrouve des anomalies myopathiques. 
La confirmation diagnostique repose 
sur la biopsie musculaire (myopathie 
vacuolaire avec stockage de glyco- 
gene) et la determination biochimique 
du deficit enzymatique. 
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Glycogenose type IV 

II s’agit d’un deficit en enzymes bran- 
chantes. La maladie apparait durant les 
premieres annees de la vie avec un 
depot de glycogene dans le foie et la 
rate qui peut induire une cirrhose et 
une hypertension portale. 11 existe une 
atrophie et une fatigabilite musculaires. 
La langue semble particulierement 
touchee. 

Glycogenose typeV 

II s’agit d’un deficit en myophosphorylase 
ou maladie de Mac Ardle. La forme 
commune debute dans l’enfance ou 
l’adolescence, principalement chez les 
gardens sous forme de myalgies et de 
crampes lors d’exercices importants. 
Des episodes de myogloblinurie sont 


observes dans la moitie des cas, 
compliques dans un quart des cas d’in- 
suffisance renale aigue reversible. 
L’intolerance a l’exercice se traduit par 
des myalgies, des contractures et un 
gonflement musculaire s'accompa- 
gnant d’une tachycardie et parfois 
d’hyperkaliemie. 1,5 Les circonstances 
declenchantes sont variables, soit un 
effort brutal, soit un effort moins violent 
mais soutenu avec des cofacteurs 
comme le froid, l’alcool et le stress. 
Trois signes cliniques ont valeur 
d’ orientation : 

- le phenomene de 2 e souffle qui per- 
met au patient de reprendre une 
activite physique normale apres un 
bref repos ; 

- la contracture musculaire contre 


resistance, objectivee par le test de la 
griffe digitale qui provoque une 
impossibilite d’etendre les doigts 
apres flexion contre resistance pen- 
dant 30 s ; 

- la survenue (rare) de crises de goutte. 
Diverses formes cliniques ont ete 
decrites : forme maligne neonatale 
exceptionnelle ; forme myopathique de 
l’adulte a debut tardif (apres 30 ans) 
sous l’aspect d'une myopathie lente- 
ment progressive avec atrophie, myal- 
gies et crampes ; forme myopathique 
du sujet age dans la 6 e decennie avec 
fatigabilite musculaire et atrophie ; 
forme latente limitee a une fatigabilite 
isolee. 

Le diagnostic repose sur les elements 
cliniques et biologiques ainsi que sur 
l’enquete familiale. Le taux de crea- 
tine-kinase est moderement eleve au 
repos voire normal dans les formes 
mineures et il s’ eleve apres un exercice 
musculaire. L’electromyogramme 
n’est pas contributif sauf s’il enregistre 
une crampe (silence electrique). Les 
tests d’ effort avec dosage des lactates, 
pyruvates et ammoniac apres un effort 
standardise apportent la preuve d’une 
interruption enzymatique de la glyco- 
genolyse. Le test le plus specifique, dit 
de Mac Ardle, test d’ effort sous garrot 
ischemique, montre une absence d’ele- 
vation de la lactacidemie contrastant 
avec une augmentation anormale de 
l'ammoniemie. 

Le diagnostic definitif repose sur la 
biopsie musculaire avec etude histo- 
enzymologique retrouvant une atrophie 
des fibres de type II, une accumulation 
de glycogene et une absence d’activite 
myophosphorylasique. L’ affection se 
transmet classiquement sur le mode 
autosomal recessif. Plusieurs mutations 
ont ete decrites, 6,7 la plus classique 
etant celle portant sur le codon 49. Le 
diagnostic peut etre etabli en analysant 
F ADN isole des leucocytes ce qui permet 
d’eviter la biopsie musculaire 

Glycogenose type VII 

II s’agit d’un deficit en phosphofruc- 
tokinase ou maladie de Tarui. Cette 
glycogenose rare comporte une intole- 
rance a l’exercice, des crampes, un 
phenomene de 2 e souffle et une myo- 
globinurie. Les elements du diagnostic 
differentiels avec la maladie de Mac 
Ardle sont l’existence d’une hyper- 
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Tableau II 

Causes des deficits secondaires en carnitine 


A. Maladies metaboliques genetiques 
Deficits des acyl-CoA-deshydrogenases 

Acidurie organique, deficits en MTHFR ( methylene tetra hydrofolate reductase) 
Cystinose 


B. Affections 

Insuffisance hepatique et renale, premature, regime vegetarien, malabsorption, tubulopathie 


C. Conditions acquises et iatrogeniques 

Hemodialyse, nutrition parenterale totale, traitement par valproate ou pivampicilline. 



hemolyse, d’une hyperuricemie et 
1' aggravation du tableau apres une 
charge en glucose. 8 Le diagnostic 
repose sur le test d’hyperlactacidemie 
provoquee (absence d’elevation des 
lactates et hyperammoniemie impor- 
tante) et la biopsie musculaire avec 
depots de glycogene et deficit enzy- 
matique specifique (present egalement 
dans les erythrocytes). 

Myopathies lipidiques 

Deficit en carnitine-palmityl 
transferase (CPT I ou 2 ) 

Le deficit en CPT 1 est responsable d’une 
forme infantile systemique d’ evolution 
pejorative. 

Le deficit musculaire en CPT2, affection 
autosomale recessive, debute habituel- 
lement dans f adolescence. Le tableau 
associe des douleurs musculaires a 
f exercice, peu de crampes et une myoglo- 


blinurie dans les heures qui suivent la 
douleur musculaire, rarement compliquee 
d’une rhabdomyolyse et d’insuffisance 
renale aigue. Les enzymes musculaires 
sont normales en dehors des crises, les 
triglycerides normaux au repos s’elevent 
a jeun. Le test de Mac Ardle est normal. 
La biopsie musculaire, normale en 
optique, montre une discrete surcharge 
lipidique en electronique. L’ evolution 
est en regie benigne. 8 Certains auteurs 
proposent des regimes enrichis en 
hydrates de carbone ou en triglycerides 
a chaine moyenne et la prise de fructose 
et de glucose pendant 1’ effort tout en 
limitant les efforts prolonges et soutenus. 

Deficit en carnitine 

Cette affection se presente sous deux 
formes : un deficit primaire reconnu 
comme un defaut genetique du transport 
de la carnitine a travers les membranes 
des cellules et un deficit secondaire 
associe a de nombreuses maladies 


metaboliques genetiques ou acquises 
qui provoque une diminution des stocks 
tissulaires et seriques de carnitine. 9 
Le deficit primaire peut se presenter 
sous deux formes, une forme syste- 
mique severe touchant la premiere 
enfance et une forme myopathique ou 
le deficit n’est que musculaire de reve- 
lation plus tardive. 10 
Le deficit systemique primaire se 
manifeste par une faiblesse musculaire, 
des accidents neurologiques de types 
encephalopathie, coma et crise convulsive, 
des poussees d’insuffisance hepato- 
cellulaire, hypoglycemies sans cetose, 
hyperammoniemie. La maladie peut 
egalement debuter par une cardiomyo- 
pathie avec insuffisance cardiaque 
aigue. 

Le deficit musculaire primaire se mani- 
feste a f adolescence voire a 1’ age adulte 
par une faiblesse musculaire progressive 
predominant aux muscles proximaux 
mais aussi faciaux et pharynges et par- 
fois une myocardiopathie. 

Le deficit secondaire en carnitine se pre- 
sente sous des formes cliniques 
variables selon la pathologie respon- 
sable du deficit. Les manifestations cli- 
niques sont une faiblesse musculaire, 
une hypotonie, une intolerance a V effort, 
des episodes de coma, des hypoglyce- 
mies, une acidose metabolique et, par- 
fois, une cardiomyopathie. 

Les causes des deficits secondaires en 
carnitine sont resumees dans le tableau II. 
Dans les deux affections, les enzymes 
musculaires creatine-kinase et aldolase 
sont elevees en permanence. II peut 
s’observer dans le deficit systemique 
une atteinte hepatique et des troubles 
de la cetogenese. Le dosage de la car- 
nitine serique et musculaire montre 
une diminution de 5 a 40 % du taux 
normal avec une excretion accrue dans 
le deficit systemique et normale dans 


Mecanismes physiopathologiques 
des myopathies mitochondriales 


L e nombre des anomalies connues 
de T ADN mitochondrial depasse 
la centaine. Ces anomalies sont here- 
ditaires et transmises par la mere mais 
les mutations sporadiques sont fre- 
quentes. Une meme anomalie peut 
entrainer un tableau clinique variable 
laissant suspecter des facteurs 
nucleaires associes. 

La maladie de Kearns-Sayre et l'oph- 
talmoplegie chronique progressive 
resultent d'un rearrangement dans le 
mADN dont plus de 100 anomalies 
ont ete identifiees. 


Les mutations ponctuelles sont plus 
frequentes car sporadiques et egalement 
hereditaires. Une meme mutation la 
A3 24 3G, tres frequente en Finlande 
(1 individu sur 7000) donne dans certaines 
families un diabete avec surdite, dans 
d'autres un tableau de MELAS, enfin 
des ophtalmoplegies progressives isolees 
ou des cardiomyopathies. 

II a ete recemment isole une atteinte 
specifique de la chaine respiratoire des 
mitochondries par atteinte du cyto- 
chrome b qui serait la cause frequente 
d'intolerance a l'exercice physique (N 
Engl J Med 1999 ; 341 : 1037 - 44). 
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Tableau III 

Manifestations cliniques 
des mitochondriopathies 

Systeme nerveux central : 

Encephalopathie 

Pseudo accident vasculaire cerebral 

Epilepsie et demence 

Psychose et depression 

Ataxie 

Migraine 


Systeme cardio vasculaire : 

Cardiomyopathie hypertrophique 
Cardiomyopathie dilatee 
Bloc de branche et syndrome de preex- 
citation 


Maladie endocrine : 

Diabete 

Hypoparathyroidie 

Hypothyroi'die 

Hypogonadisme 


Atteinte renale : 

Tubulopathie 

Syndrome de Toni Fanconi Debre 


Atteinte ophtalmologique : 

Ophtalmoplegie 

Ptosis 

Cataracte 

Retinite pigmentaire 
Atrophie du nerf optique 


Appareil auditif : 

Surdite centrale 


Atteinte gastro-intestinale : 

Dysphagie 

Pseudo obstruction colique 
Constipation 

Insuffisance hepato-cellulaire 


Systeme nerveux peripherique : 

Myopathie 
Neuropathie axonale 


le deficit musculaire. Les biopsies 
musculaires montrent une surcharge 
lipidique des fibres de type I. 

Le traitement des deficits en carnitine 
repose dans les deficits primaires sur la 
L-camitine (Levocarnil) qui est dispo- 
nible sous forme injectable et solution 
buyable. 11 La posologie varie de 50 a 
1 00 mg/k/j en 2 a 4 prises quotidiennes. 
Ce traitement provoque une reponse 


spectaculaire dans les deficits syste- 
miques et remarquable dans les deficits 
myopathiques. II doit etre maintenu a 
vie. La reponse est variable dans les 
deficits secondaires et depend essen- 
tiellement de la pathologie en cause. 

Deficit en mioadenylate 
desaminase (MAD) 

La MAD est une enzyme qui intervient 
dans le metabolisme des purines, ce 
deficit serait tres frequent et affecterait 
jusqu’a 2 % des biopsies musculaires 
provenant de larges series. 12,13 Le 
tableau clinique est classique avec 
fatigabilite musculaire, crampes 
et myalgies apres un exercice. Les 
deficits en MAD sont scindes en 
deux groupes, le deficit primaire auto- 
somal dominant ou lie a l’X debute 
chez l’adulte. Le test de Mac Ardle 
montre une augmentation normale des 
lactates mais une impossibilite a elever 
les concentrations d’ammoniaque. Le 
diagnostic est confirme par la biopsie 
musculaire avec examen histochi- 
mique. (Test dans ses formes heredi- 
taires que le traitement par D-ribose a 
fortes doses a ete propose avec succes. 
La forme secondaire de deficit en 
MAD est observee dans de nom- 
breuses affections systemiques 
touchant le muscle comme les poly- 
myosites, la sclerodermie, le diabete, 
les dysthyroi'dies. 

Myopathies 
mitochondrial es 

Les myopathies mitochondriales affec- 
tent de nombreux systemes d’organes 
(tableau III) et sont associees a des 
mutations de l'ADN mitochondrial 
(mADN) qui sont heritees de la mere 
(v. encadre). La mitochondrie etant le 
principal fournisseur d’ATP et done 
d’energie des cellules, seuls les tissus 
tres consommateurs d’energie seront 
atteints : muscles proximaux et ocu- 
laires, systeme nerveux central, voies 
neuro-sensorielles. 14,15 L’ atteinte mus- 
culaire n’est pas toujours au premier 
plan mais 1’ atteinte pluriviscerale et 
L aspect « myopathie plus » doit faire 
envisager le diagnostic. L’age de 
decouverte est variable, de la naissance 
a 70 ans. Au sein d’une meme patho- 
logie, on constate une heterogeneite en 
relation avec le degre du blocage meta- 


bolique et sa distribution cellulaire. 
Dans la plupart des cas, le diagnostic 
est fait dans la 2 e ou 3 e decennie. 

Ophtalmoplegie chronique 
progressive (CPEO) 

C’est la forme la plus frequente. Les 
signes cliniques essentiels sont le ptosis 
et 1’ ophtalmoplegie externe. Les signes 
cliniques debutent dans l’enfance et 
l’adolescence mais le diagnostic est 
volontiers porte a l’age adulte. Le ptosis 
est constant, bilateral, en partie com- 
pense par le rejet de la tete en arriere. 
L’ ophtalmoplegie est progressive avec 
limitation de l’elevation du regard jusqu’a 
la paralysie oculomotrice complete. 16, 17 
L’ atteinte musculaire se traduit par un 
deficit myopathique proximal avec 
fatigabilite et intolerance a l’effort, des 
cephalees et des myalgies. Une retino- 
pathie pigmentaire, une surdite, une 
ataxie cerebelleuse, un signe de 
Babinski peuvent s’y associer (tableau IV). 

Syndrome de Kearns et Sayre 

II debute dans la 2 e decennie avec une 
ophtalmoplegie, une retinite pigmen- 
taire, des troubles de la conduction car- 
diaque, une ataxie cerebelleuse. Une 
hypoparathyroidie et une tubulopathie 
peuvent s’y associer. 

Syndrome MELAS 
(mitochondrial 
encephalomyopathy 
with lactic acidosis 
and stroke-like episode) 

II debute a l’adolescence avec des 
equivalents d’ accidents vasculaires 
cerebraux d’ installation brutale avec 
cephalees et vomissements, diabete 
avec acidose lactique. L’ atteinte mus- 
culaire n’est pas au l er plan et se 
resume a une fatigabilite musculaire a 
l’effort. II peut s’y associer une surdite, 
une cardiomyopathie, un ptosis, une 
ataxie et une retinite pigmentaire 
(tableau IV). L’ evolution se fait vers la 
deterioration intellectuelle avec epilepsie. 

Syndrome MERRF 
(myoclonus epilepsy associated 
with ragged red fibres) 

II debute a l’adolescence avec une 
epilepsie myoclonique, une ataxie 
cerebelleuse et une deterioration 
mentale progressive. II s’y associe une 
atteinte musculaire avec ptosis, fatiga- 
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Tableau IV 

Myopathies mitochondriales 


Syndromes 

Symptomes principaux 

Symptomes accessoires 

Ophtalmoplegie chronique progressive - 
CPEO 

ptosis 

ophtalmoplegie 

myopathie proximate (20%) 
retinite pigmentaire (30%) 
surdite (20%) 
ataxie (25%) 
signe de Babinski (20%) 

Syndrome de Kearns et Sayre 

ophtalmoplegie 
retinite pigmentaire 
trouble de la conduction cardiaque 
ataxie 

hypoparathyroidie 

tubulopathie 

Syndrome de Pearson 

anemie sideroblastique 

tubulopathie 

MF.T.AS 

(Mitochondrial encephalomyopathy 
with lactic acidosis and stroke like episode ) 

accident vasculaire cerebral - epilepsie 
demence 

fibres rouges dechiquetees 

diabete - surdite 
cardiomyopathie 

ptosis - ataxie - retinite pigmentaire 

MERFF 

(myoclonus epilepsy associated 
with ragged red fibres) 

myoclonies, epilepsie, 
ataxie - myopathie 

demence - atrophie optique 
surdite - neuropathie 
spasticite 

Maladie de Leber 

cecite bilaterale 

dystonie 

syndrome preexcitation cardiaque 


bilite musculaire et cardiomyopathie, 
atrophie optique, surdite, neuropathie 
puis spasticite (tableau IV). 

Diagnostic 

L’ enzyme creatine-kinase serique et 
1’electromyogramme sont peu contri- 
butifs. Le diagnostic repose sur la mise 
en evidence de l’hyperlactacidemie, au 
niveau basal et apres epreuve d’ effort, 
couplee au dosage des pyruvates. La 
spectroscopie en resonance magne- 
tique nucleaire du phosphore 31 qui 
met en evidence des anomalies dans le 
muscle (synthese de la phosphocrea- 
tine) est une methode de diagnostic 
non invasive qui devrait se developper. 
La biopsie musculaire, idealement 
realisee au niveau du deltoi'de montre 
l’aspect caracteristique en fibres 
rouges dechiquetees qui, en analyse 
histochimique, sont negatives pour la 
cytochrome oxydase. L’ analyse en 
microscopie electronique objective des 
anomalies mitochondriales avec ano- 
malie de repartition, augmentation de 
volume et inclusions. 

Des etudes complexes de la chaine res- 
piratoire necessitent des techniques 
d’ etude de la respiration mitochon- 
driale sur mitochondrie isolee du 
muscle. Le sequencage automatique de 
l’ADN mitochondrial, difficile du fait 
de son grand polymorphisme peut etre 
necessaire pour preciser la mutation en 


cause. De telles analyses relevent de 
laboratoires specialises. 18 
Enfin, l’enquete familiale est essen- 
tielle tout en sachant que la plupart des 
myopathies mitochondriales sont 
sporadiques. Cette recherche est essen- 
tielle pour le conseil genetique, une 
mutation sporadique etant a priori non 
transmissible aux enfants. 

Les elements cliniques qui doivent 
permettre d’evoquer le diagnostic sont : 
les anomalies de l’oculomotricite, le 
caractere systemique de 1’ affection, le 
climat metabolique avec intolerance a 
l’effort et fatigabilite, l’absence de 
reponse aux anticholesterasiques, 
L absence de bloc neuromusculaire a 
1’electromyogramme et les antecedents 
familiaux. 

Prise en charge 

Affirmer le diagnostic exact de myopa- 
thie mitochondriale permet d’effectuer 
un conseil genetique si necessaire et de 
connaitre revolution de la maladie. 
Une prevention des complications peut 
etre instauree, par exemple limitation 
des medicaments toxiques pour 
1’ oreille interne (aminosides). Une 
prise en charge specifique des compli- 
cations peut etre institute : chirurgie 
du ptosis, de la cataracte, pose even- 
tuelle a titre preventif d’un pacemaker, 
nutrition par gastrostomie et organisa- 
tion du maintien a domicile. 


De nombreuses therapeutiques 
specifiques ont ete proposees dont 
l’objectif est de contoumer le blocage 
metabolique. La validite de ces medi- 
caments accepteurs d’ electrons (vita- 
mines C, K, tiamine, riboflavine) ou 
des transporteurs d’ electrons utilisant 
le co-enzyme Q (Ubiquinone) est 
parfois discutable. Elle repose sur des 
observations anecdotiques et une pro- 
blematique specifique aux maladies 
orphelines. 17 

Enfin, l’exercice physique doit tou- 
jours etre propose a ces patients : il 
augmente la force musculaire et per- 
mettrait la diminution des mutations de 
l’ADN mitochondrial. 

Conclusion 

Les myopathies metaboliques et mito- 
chondriales constituent un des domaines 
de la pathologie musculaire la moins 
bien connue, responsable de nom- 
breuses erreurs diagnostiques. Elies sont 
souvent confondues avec les polymyo- 
sites, la myasthenie, les dystrophies 
musculaires progressives, voire la fibro- 
myalgie. La prise en charge diagnos- 
tique doit rechercher une « ambiance » 
metabolique et des signes extramuscu- 
laires . Les tests d’ effort et la resonance 
magnetique sont des tests de depistage 
mais la certitude diagnostique reposera 
sur la biopsie musculaire. ■ 
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Summary 


Mitochondrial and metabolic 
myopathies 

BenoTt deWazieres 
Jean-Louis Dupond 

Mitochondrial and metabolic myopathies 
constitue a group of disorders characteri- 
sed by abnormal muscular metabolism of 
energy. Most of these disorders are gene- 
tically transmitted. Recent progress in the 
field has led to spectacular advances in 
their classification and the understanding 
of the mechanisms involded, particulary in 
mitochondrail myopathies. Diagnosis can 
be made et any age; the patient can present 
manifestations that can be misleading for 
the clinician. Lipid myopathies and glyco- 
genoses usually present as a myopathic 
syndrome associated with cramps, spams 
and myalgia, with fatigue on effort. Acute 
episodes of rhabdomyolysis on effort can 
occur, with an attendant risk of renal fai- 
lure. Mitochondrial myopathies have 
multi-organ manifestations and muscular 
involvement is not always at the forefront. 
Although diagnosis may be suggested by 
clinical factors, it should be confirmed by 
teams and laboratories that specialise in 
muscular disorders. 

Rev Prat 2001; 51 : 256-61 
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